例1，男，58岁，2016年4月因乏力就诊。血常规：HGB 196 g/L，WBC 5.4×10^9^/L，PLT 127×10^9^/L。骨髓检查示真性红细胞增多症待排。入院进一步检查，染色体核型：46,XY,t（9;22）（q34;q11）\[1\]/46,XY\[19\]，FISH检测BCR-ABL融合基因阳性率9%。JAK2V617F突变检测显示突变率100%，诊断：Ph^+^慢性髓性白血病伴JAK2V617F突变。给予羟基脲和干扰素治疗。后患者失访。

例2，男，67岁，2008年6月因白细胞、血小板升高就诊，骨髓活检示"骨髓增殖性肿瘤（MPN）-原发性血小板增多症伴骨髓纤维化"，以干扰素或羟基脲单药治疗，白细胞和血小板控制良好。2014年11月复查，血常规示HGB 90 g/L、WBC 53.2×10^9^/L、PLT 231×10^9^/L，骨髓检查示"MPN-原发性骨髓纤维化（OMS期）"，给予羟基脲和干扰素联合治疗，治疗效果较好。2015年12月复查：血常规：HGB 54 g/L，WBC 367.5×10^9^/L，PLT 51×10^9^/L；骨髓象：急性髓系白血病（M~5~可能，M~4~待排）；染色体核型：46,XY,t（9;22）（q34;q11）\[6\]/47, idem,+m\[3\]。诊断：慢性髓性白血病急粒变。给予尼洛替尼口服治疗。2016年4月出现严重三系减少伴重度肺感染，抗感染治疗2个月后死亡。患者初诊及两次复诊JAK2V617F突变阳性率均为80%，第2次复诊FISH检测BCR-ABL融合基因阳性率93%。

讨论：以往研究认为BCR-ABL融合基因与JAK2V617F突变互相排斥，但是近年来不断有报道在同一患者体内发现两者并存。将该类患者可分为三类：①初诊时同时检出BCR-ABL融合基因及JAK2V617F突变；②初诊时仅有BCR-ABL融合基因，JAK2V617F突变发生于酪氨酸激酶抑制剂治疗过程中；③初诊时仅有JAK2V617F突变，BCR-ABL融合基因发生于羟基脲或干扰素治疗过程中。本组病例分别属于第一种和第三种类型。关于JAK2V617F突变和BCR-ABL融合基因的克隆起源，目前尚有争议。例1初诊时JAK2V617F突变和BCR-ABL融合基因，JAK2V617F突变占据绝对优势，提示后者可能继发于前者，但是BCR-ABL阳性细胞作为小克隆单独存在的可能性也不能排除。例2病程中3次JAK2V617F突变检测阳性率均为80%，直到第二次复诊才检出高表达的BCR-ABL融合基因，提示两种异常克隆各自独立、互不干扰。
